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Fissuras de labio e/ou palato ndo sindromicas (FL/PNS) sdo anomalias
congénitas craniofaciais comuns. Embora pouco compreendida, a etiologia
dessa malformagcao ¢é multifatorial, envolvendo a participacdo de varios
genes e fatores ambientais. Os genes do reparo de DNA identificam e
reparam diferentes tipos de danos a estrutura gendmica, inclusive durante
o desenvolvimento embrionario. O objetivo deste estudo foi verificar a
associagado entre polimorfismos genéticos em genes que codificam enzimas do
sistema do reparo do DNA (ADPRT, MLH1, RAD51, APEX1, XPD, XRCC1,
XRCC3,ERCC2, OGG1) e fissura labial (FL) e labio patina (FLP) em 223 trios (pai,mae
e pacientes com FL/PNS). Doze regides polimérficas foram genotipadaspor
discriminagao alélica com sondas fluorescentes em amostras deDNAproveniente de
células bucais. Os resultados do presente estudo mostraramque 60,5% dos pacientes
com FL/PNS foram do género masculino e 39,5% dofeminino. As fissuras labio
palatinas (FLP) foram predominantes (70,4%).Para o polimorfismo rs13181 no gene
ERCC2, o alelo T foi preferencialmentetransmitido para os pacientes com FLP
(p=0,055), como revelado pelo testede desequilibrio de transmisséo (TDT). Os demais
polimorfismos estudadosndo mostraram associagao significante com a populagao
estudada. Assim, demonstrou-se que os polimorfismos rs1136410 do gene PARP1,
rs1800734 dogene MLH1, rs1801321 do gene RAD51, rs1130409 do gene APEX1,
rs25487,rs25489, rs3213245 e rs1799782 do gene XRCC1, rs861539 do gene
XRCC3,rs1799793 do gene ERCC2, rs1052133 do gene OGG1 e o polimorfismo
rs13181do gene ERCC2 nao foram associados asFL/PNS na populagao avaliada.
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